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In den Begriff der Brachydaktytie gctiören zatdrciche Variationen 
der Mißbit<tungen der Hand und des Busses. Diese wurden von C o c <- ti i 
(1!)52) aufgrutut mor])t)otogisctier (tesichts[)unkto folgendermaßen ktas- 
sifiziert:
]. Brachyp)ta)angie: A!iß!)itdungen der Fingergtieder
Braciiytclcpbalangic: verkürzte End])tiatangen 
tlracttymesopttalangie: verkürzte Bitte) [itiatangen 
)hactiybaso]))udangic: verkürzte Basalphatangen 
Brachyhypophalangic: Fettten des Fingergtiedes 
]<ractiy¡typet ]titatatigie: ütterzätiiigos Fingcrgtiet)
2. Brachymetapodic: \tiß))i)<tungen <ter Bittettiand- unti Bittc)- 
fttßknochen:
Brac))yntetakar]tie: Anomalie der Mittet)iandkttoe)ien 
)lrae)iymetatarsie: Anomatie der Alittetfußknochen
Die verschiedenen Formen der Brachydaktytie können selbständig 
öfter ais Begteitsymptome anderer Entwicktungsstürungen ersGieinen. 
t)ie Gültigkeit tter Atendetschen Gesetze für den Menschen wies zuerst 
F a r a b e e  (1905) aufgrund der Untersuchung von fünf Generationett 
einer Famitie mit Brachydaktytie nach, hei denen die Brachyhypophalan- 
gie tl —V uttd die Brachybasophatangie 1 an der Hand und auf dem Fuß 
in einfach-dominanter Weise sich vererbten. G r e b e  (1964) schätzt 
die Zaht der verschiedenen genetischen Typen der Brachydaktytie zwi­
schen 30 — 40, die nach C o c c h i  (1952) aufgrund der Vererbungsart 
itt drei Gruppen zusammengefaßt werden können:
1. Die Brachydaktytie betrifft sämtliche oder fast sämtliche Strah- 
ten. Itt dieser Gruppe unterscheidet man vier Erbtvpen: F a r a b e e  
(1905), D ri tt k w a t e r  I (1907), D r i n k  w a t e r  ti  (1912) und 
V i d a l  (U)!0).
2. Die Brachydaktylie betrifft bloß einzelne Stralden. fine vier 
Krbty[)cn sind: Brachydaktylie f, f l, V und 11 —
3. Brachydaktylie, als Teilerscheinunii (und Be^leitsym])totn) ande­
rer Anomalien.
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Abb. 2. ¡ fa n d a b d rü c k c  (!cs Pro!)andDn
!. S ta m m b a u m  d e r u n ta rsu rif ten  !'am i!ie
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F ig e n c F n tc rs u f tn m g e n
Den Probanden mit Ihactiymesojiliatangic V tiabe ieti in der Ort­
schaft Dümsöd(Komitat Pest) hei der Erforschung des Hautteistensy- 
stenis im.tatirel!)H!) entdeckt, ln (terOrtsctiaft tiabe ieti unter 14!) Kna­
llen und 151 Aläitchen nur <tiesen einzigen Fat) der Braehydaktytie ge­
funden. Die ausführtietie 1 ntersu<4mng des Probandcn und der Famitie 
tiabe ieti 1!)71 durehgefiitirt, itnStammtiaum ist auf der Al)!). 1 zu sehen. 
Der Proband (111.4) hat außer der Brachymesophatangie keine Anoma- 
tien des Knochensystems oder andere Anomalien aufgewiesen und auch 
die Verkürzung der Fingergiiedcr ist nur von geringem Ataße (Abb. 3). 
ln dei- Familie ist der Probaud der einzige Alcrkmalsträgcr, bei den üb­
rigen untersuchten sowie nichtuntersuchten Famitienmitghedcrn (miind 
hche Afitteitung) kommt keine Anomalie vor. Die Alerkmate des Haut- 
teistensystenis der 1 ntersuctiten zeigt Tab. 1. 11, 111. Die Handfurchen





























































































































































































































































































































































































































genommen die des Probanden, bei dem am V. Finger der reciitcn Hat)d 
nur eine einzige Interphalangealfurche zu finden ist (Abb. 2), ferner ist 
auf der rechten Handfläche des Vaters des Probanden (H.4) die Vier­
fingerfurchenform taut W e n i n g c r  —X a v r a t i l  (1!)57) vom Ty­
pus 11 a, an der iinken Hand <iic vom Typus 111 zu sehen. L e j c u n e, 
V a r g o i i s  und T u r p i n  (1958) berichteten über zwei Familien 
mit Bt achy inesojthalangie, bei denen, in den ieichteren Fähen nur die 
Finger i i  und V betroffen waren, bei den schwereren Fähen hingegen 
ahe vier ( i l —i i f —LV —V) und bei (fiesen ist auch die ,.klassische" Vicr- 
f ingerfurche erschienen.
An den Basal- und Mittclphalangen (ies P)*ol)ande)) ist kein anoma­
les Cluster zu finden, sic entsprechen den P l o e t z  Badnt at ) ) ) -  
schen (f!)37) i\)ustert\ )'en.
Biskussinn
Die Brachymesophaiangie \ ist eine sehr häufige Art der Brachy- 
daktyiie. Baut den Untersuchungen von S c h  m i d —-) u n k e !' (1930) 
zeigt die auf phylogenetische Gründe znrürkgeführtc Häufigkeit der bc 
treffenden Finger die nachstehende Reihenfolge:^ —11—I V—11 [.Die in 
der l'ierweit vorhandene Extremitätstrahlreduktionstendcnz (Vögel, 
Huftiere) kann auch hei dem Menschen gefunden werden, vor ahem bei 
den marginalen Strahlen. Die Mitteiphalanx des Daumens fehlt in) norma­
len Fähe (dreigliedriger Daumen erscheint nur in anomaler Weise), dic 
vorhandenen zwei Glieder entsprechen laut P f i t z n e r  (1893) und 
Hi r s s e i  wa n d e t *  (1921) der Basal- und Endphalanx. Deshalb tritt 
die Brachymesophaiangie meistens am fünften Finger auf und auch des­
halb berühren die meisten Anomalien (z. B. die Pole- und Oligodaktylie) 
vor allem den ersten und den fünften Strahl.
Von den 102 von S e h tu i d —d u n k e  r (1950) mitgctciltcn Braehy- 
mesophalangie V —Fällen war dieses Merkmal bei 93 nur ein Begleit- 
symptom der folgende)) Entwicklungsstürungcn: Zwerg-, Minderwuchs. 
Hemyhypo(-hypor)plasie, dyszorebrale Störungen, Mongolismus, kon­
genitale Herzfehler, Mcningozclen. Atresicn im Verdauungskanal. Polv-, 
Oligo-. Syndaktylie, Hasoischarte, Wolfsraeho). Meckelsches Divertikel, 
Blascnmastdarmfistel, Rippenanomalien und andere Braehydaktvlien.
Die Brachydaktylie — wie auch die Brachymesophaiangie — ist 
eit) sieh autosomal dominant vererbendes Merkmal ( O o c c h i  1932. 
V e r s  e h u e r 193!)). S c h ))) i d und M o 1 1 (i960) sind jedoch der 
Meinung, daß: , , . . . .  die Brachymesophaiangie nur selten als dominant 
vercrbbarc Variante gefunden wird, sondern viel häufiger als Folge einer 
meist ,,zufälligen" — kcimplastischcn Insuffizienz aufzufässen ist", 
was eigentlich als Symptom der Phänokopie ausgelcgt werden kann, ln 
der Ausbildung der Brachydaktylie beteiligen sieh mehrere Gene; laut 
V c r s c h u e r (1939) sind zumindest je vier für die einzelnen bzw. auf 
den sämtlichen Strahlen erscheinende)) Typen verantwortlich. Dies be­
weist auch jene Erscheinung, daß die Brachydaktylie auch bei den vor-
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schiedenen Cinemesemenattemalien als Begteitsymptem auftiitt (B e c k- 
tn a ti — U u s t a v s o )i — N e r r i n g ! 965, E m b e r g e r  — R o- 
s s i — J e a n  — R e n n e t  — D u ni a s 1971 ). Das heißt, daß die 
Brachvdaktyiie als selbständige, neue Mutation, déminant vererbbares 
Aterkmal, phänokopischcs, nicht vererbtes Merkmal sowie als Bcglcitsymp- 
tom von ctiromosomalen Anoniaiicn erscheinen kann.
Meinen untersuchten Faß — da er in der Familie den einzigen Merk- 
matsträger darsteiit, keine anderen Anomaiien aufweist und der Merk­
mal nur einseitig ist — interpretiere ich als einen phänokopischen Merk­
malsträger.
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